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Los examenes genéticos que hay en el pais para determinar el riesgo de cancer

Los examenes
genéticos que hay
en el pais para
determinar el riesgo
de cancer

El cancer es una de las enfermedades que producen un alto
numero de muertes en hile, con cerca de 28.500
fallecimientos y 54.000 casos nuevos por ano. ;Cudntos se
pueden predecir mediante pruebas genéticas? ;Qué valor
tienen? ;Lo cubren las isapres o Fonasa?

P El cdncer es una de las enfermedades que producen un alto niimero de muertes en nuestro pais, con cerca de 28.500 fallecimientos y 54.000 casos nuevos por afo.

Carlos Montes

Un estudio del Departamento de Hemato-
logia-Oncologia de la Escuela de Medicina
de la Universidad Catdlica, determino que
el 20% de los casos de cancer de mama en
Chile podrian tener una causa genética.

Esta realidad podria extenderse a otros ti-
pos de cdncer, la principal causa de muer-
te en Chile y el mundo, superando los 10 mi-
llones de defunciones anuales. ; Cudntos se
pueden predecir mediante pruebas genéti-
cas?

Los genes del ser humano estdn compues-
tode ADN, y sus respectivas variantes pue-
den causar determinadas mutaciones gené-
ticas, por lo que estas pruebas pueden iden-
tificar un mayor riesgo de cancer en algunos
casos, y varios de estos exdmenes estan dis-
ponibles en Chile.

Alexis Kalergis, director del Instituto Mi-

lenio de Inmunologia e Inmunoterapia IMII
y académico de la Universidad Catélica,
dice que actualmente existen pruebas gené-
ticas que permiten predecir o anticipar el
riesgo a sufrir varios tipos de cdncer here-
ditarios. Afiade que algunos ejemplosson el
cancer de mama y ovario hereditario, el
sindrome de Lynch (cdncer colorrectal he-
reditariono polipdsico), el sindrome de Li-
Fraumeni (predisposicion a varios tipos de
cancer), entre otros. “Sin embargo la capa-
cidad de predeciro anticiparel cancer a tra-
vés de pruebas genéticas varia segun el tipo
de cancery ladisponibilidad de informacién
genética relacionada”, explica.

Benjamin Walbaum, académico de la Fa-
cultad de Medicina de la Universidad Cat6-
lica, dice que existen varios canceres que se
asocian a alteraciones genéticas que here-
damos de nuestros padres. Dentro de los mds
frecuentes estdn los asociados a mutaciones

del gen BRCA1 02, entre los que se encuen-
tran el cancer de mama, el cdncer de ova-
rio, elcancer de prostatay el cancer de pan-
creas. “Existen otros genes heredados que
pueden generar cancer que no son el BRCA
1.6 2%

Asegura que el estudio de variantes pato-
génicas de genes que puedan explicar algu-
noscdnceres serealiza frecuentemente y no
soloen cancer de mama. “Se recomiendael
estudio genético y la consejeria genética
para todas las pacientes con cancer de ova-
rio. Ademis en casos de una fuerte historia
familiar en pacientes con otros tumores
también podriamos realizar estos estudios”,
afiade Walbaum.

Elkin Y. Sudrez-Villota, coordinador Ins-
titutode Ciencias Naturales Universidad de
las Américas (sede Concepcion) sefiala que
las pruebas genéticas pueden ayudara iden-
tificar mutaciones genéticas especificas que

estdn relacionadas con un mayor riesgo de
desarrollar ciertos tipos de cancer. “De he-
cho, hay un avance significativo en las apro-
ximaciones que pueden realizar los test ge-
néticos no solo en personas si no también
en células germinales”.

Este ultimo coincide con Kalergis, y afia-
de otros ejemplos de cdncer que se pueden
predecir o anticipar mediante pruebas ge-
néticas:

1. Cancer de mama hereditario: algunas
mutaciones genéticas en los genes BRCAly
BRCA2 se asocian con un mayor riesgo de
cdncer de mama y cancer de ovario en mu-
jeres.

2. Cancer colorrectal hereditario sin poli-
posis (HNPCC): también conocido como
sindrome de Lynch, esta asociado con mu-
taciones genéticas que aumentan el riesgo
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P Hoy existen examenes genéticos para mds de 40 diferentes tipos de cdnceres.
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de cancer colorrectal y otros canceres, como
cancer de utero, ovario y estomago.

3. Cancer de prostata hereditario: mutacio-
nesengenes como BRCAL, BRCA2y HOXB13
se han relacionado con un mayor riesgo de
desarrollar cancer de prdstata.

4. Cancer de ovario hereditario: mutacio-
nes en genes como BRCA1y BRCA2 también
se asocian con un mayor riesgo de cdncer de
ovario en mujeres.

5. Cancer de pancreas hereditario: muta-
ciones genéticas en genes como BRCAL,
BRCA2 y CDKN2A se han asociado con un
mayor riesgo de cdncer de pancreas.

Dice que estos son solo algunos ejemplos,
ya que existen otros cinceres en los que las
pruebas genéticas pueden proporcionar in-
formaciénitil sobre el riesgo. Sin embargo,
sefnala que es importante consultar con un

asesor genético o un profesional médico es-
pecializado para obtener una evaluacion
adecuada y comprender las implicaciones
de las pruebas genéticas en cada situacion
especifica.

Kalergis establece que el cancer esuna de
las enfermedades que producen un alto ni-
mero de muertes en nuestro pafs, con cer-
ca de 28.500 fallecimientos y 54.000 casos
nuevos por ano. Entre los de mayor inciden-
cia estan el de mama, prostata, vesicula, de
colony recto, de estomago, pancreas y pul-
mon. Por ello, dice que la implementacion
de pruebas genéticas en Chile podria con-
tribuir a prevenir muchas muertes. “La de-
teccién temprana y la identificacion de per-
sonas con un mayor riesgo podrian permi-
tir intervenciones preventivas mds
tempranas y efectivas, como exdmenes de
deteccion mads frecuentes, cambios en el
estilo de vida, medidas preventivas farma-

colégicas o incluso cirugias profilacticas en
casos especificos”, dice.

Exdmenes genéticos en Chile para
saber si se estd en riesgo que tienen
cobertura de isapres y Fonasa

Carola Montecino, académica de la Escue-
la de Enfermeria de Universidad de Las
Ameéricas asegura que con estas pruebas
genéticas se pueden predecir casi todos los
cdncer, pues analizan los grupos de genes
que estan alterados dentro del ADN celular.
Explica que en Chile existen laboratorios que
hacen estos exdmenes, que en su nmayoria
son de sangre y habitualmente indicado por
oncologos, para tener certeza sobre el diag-
ndstico y complementarlas pruebas de ima-
gen y la biopsia. “Cualquier persona puede
realizarse este examen, sobre todoaquellas
que tienen antecedentes directos de cdncer
en lafamilia previa consejerfa genética rea-

J——

lizada por un especialista”, explica.

Montecino dice que el rango de precio de
unexamen de estas caracterfsticas oscila en-
tre $250.000a $800.000 valor particular, los
que sereducen seguin la cobertura de Fona-
sa e isapres (algunas cubren el examen).
Estos se realizan en laboratorios de genéti-
ca, laboratorios de clinica y laboratorios de
hospitales.

Recalca que solo se realizan después de la
consejeria genética de un médico especia-
lista. Una vez confirmado el riesgo genéti-
co, lo mas frecuente es hacer unseguimien-
to continuo con exdmenes periodicos y po-
tenciar el estilo de vida saludable para la
persona tenga bajas probabilidades de de-
sarrollar el cdncer, “por ejemplo dieta, ejer-
cicio, disminucion de estrés. También exis-
ten algunos casos extremos como el de An-
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gelinaJolie donde se realiz6 una extirpacion
del tejido que potencialmente puede ser
afectado. Perolo mds seguro es modificar los
estilos de vida y hacerse examenes frecuen-
tes antes de tomar una decision tan radical
como esa”.

Hoy existen exdmenes genéticos paramas
de 40 diferentes tipos de cdnceres, aflade
Montecino.

Desde una isapre afirman que la cobertu-
ra dependerd de la prueba genética. “Sison
prescritas por médicos con fines diagnds-
ticos, y el arancel de la isapre tiene codigo,
silo cubre. Laisapre siempre también pue-
de hacer alguna excepcion si no estd en el
arancel de ésta. Se sugiere siempre pregun-
tar antes. Por ejemplo, los examenes gené-
ticos para conocer antepasados no, pues no
tiene fines diagnosticos. Fonasa claramen-
te no tiene codigo y por ende no tiene co-
bertura”, anade. Walbaum explica que, en
paises de América Latina, como Argentina,
Brasil, Colombia y México, se han incorpo-
rado recomendaciones de pruebas genéti-
cas para mutaciones BRCA1/2 junto con
otros genes de predisposicion al cdncer.
Dice que en los tltimos anos, el costo de las
pruebas genéticas se ha reducido significa-
tivamente. “Sin embargo, el costo mfnimo
supera los $240.000 mil pesos. Para poner
esto en perspectiva, si el salario minimo
mensual es cercanoalos 400 mil pesos, una
prueba genética tendrd un impacto sustan-
cial en la economia del paciente”, puntua-
liza. Kalergis dice que las pruebas genéticas
tienen unvalor cientifico significativo enel
campo de la medicina y la investigacion
cientifica del cdncer, pero advierte que hay
que tener en cuenta que no todas las prue-
bas genéticas pueden predecir o anticipar el
cancer de manera definitiva. “La presencia
de una mutacién genética asociada con el
cdncer nosignifica necesariamente que una
persona desarrollard la enfermedad, pero in-
dica que tiene un mayor riesgo”, agrega
Sudrez-Villota.

Pruebas genéticas pueden anticipar o
predecir tu riesgo de sufrir cincer
Kalergis considera que las pruebas genéti-
cas son solo una herramienta dentro de un
enfoque integral de prevencion, diagndsti-
co, controly tratamiento del cancer, que in-
cluye factores como la educacién sobre el es-
tilo de vida saludable, la disponibilidad de
servicios de salud y el acceso a tratamien-
tos adecuados. “Es importante que la cien-
cia y la medicina continien avanzando en
el desarrollo de mejores herramientas para
la prevencion, diagndstico y tratamiento
del cancer. En esta ultima categoria, los
avances de la inmunoterapia han sido sor-
prendentes y alentadores con nuevas tera-
pias bioldgicas, checkpoint inhibitors, cé-
lulas CAR-T y vacunas en base a células in-
munes entrenadas”.

La edad es unos de los factores claves en el
desarrollo de la enfermedad, asi como tam-
bién determinados factores externos como
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P La edad promedio, por ejemplo, para el ciancer colorrectal es de 68 afios.

la exposicion a productos quimicos, la con-
taminacion, el consumo de tabaco o alcohol,
la exposicién a los rayos ultravioleta del
sol, hasta la alimentacion y el estilo de vida,
entre otros.

Segun el Instituto Nacional del Cancer en
Estados Unidos (NCI), la edad media de los
pacientesen el momento del diagndstico de
cancer es de 66 anos. El 60% de ellos, tie-
nen65anoso mas. Y una cuarta parte de los
casos nuevos se diagnostican en quienes
tienen entre 65 y 74 afos. La edad prome-
dio, porejemplo, para el cincer de mamaes
61 afos; para el cincer colorrectal es de 68
y para el cancer de pulmoén es de 70.

Los pacientes que no han cumplido los 20
anos, indica el NCl representansolo el 1% de
todos los casos nuevos de cancer y una frac-
cién aun menor de las muertes por la mis-
ma enfermedad.

¢Se podrian prevenir muchas muertes en

Chile en caso de desarrollarse masivamen-
te? “El desarrollo masivo de pruebas gené-
ticas podria tener un impacto positivoen la
prevencion y deteccion temprana de ciertos
tipos de cancer, lo que potencialmente po-
drfareducir el nimero de muertes relacio-
nadas con la enfermedad en Chile. Las prue-
bas genéticas permitirfan a las personas to-
mar medidas preventivas y realizar un
seguimiento mds cercano con sus médi-
cos”, establece Sudrez-Villota.

“La busqueda de genes heredables en el
cdncer en general es muy importante no solo
para los pacientes que lo padecen sino que
paratodo el circulo familiar. Porque permi-
te el estudio de familias conestas alteracio-
nesy en caso de confirmarse algun gen al-
terado que prediga un alto riesgo de desa-
rrollar cancer (cualquiera sea), permite
tomar conductas preventivas como un se-
guimiento mds estricto con imdgenes o in-

cluso el realizar cirugfas preventivas para re-
duciral mdximo el riesgo de que aparezcan
enun futuro. Por lo tanto el realizar estos es-
tudios genéticos cuando corresponde y de
acuerdo a las recomendaciones efectiva-
mente puede reducir el riesgo de desarro-
llar cincer en la poblacion. Sin embargo, es-
tosestudios son caros, por lo que la busque-
da exhaustiva en toda la poblacion no es una
estrategia recomendada”, sefala el acadé-
mico de la UC.

Montecino advierte que estos exdmenes
detectan la portacion de algiin grupo de
genes que pueden ser causante de laexpre-
sion de diferentes tumores, pero el desarro-
1lo del cdncer es multifactorial. “Una perso-
na puede portar estos genes y no necesaria-
mente desarrollar el cincer, todo depende
del estilo de vida, es decir ejercicio, ali-
mentacién equilibrada, mentalidad positi-
va, reduccion de estrés, entre otras.

“En un futuro cercano se podrian probar
exdamenes de tamizaje masivo para la pobla-
cion, lo importante es que tengan una alta
sensibilidad y especificidad para quedenun
resultado certero y evitar los falsos positi-
vos”, agrega.

Al conocer su predisposicion genética al
cancer, las personas pueden tomar deci-
siones informadas sobre su estilo de vida,
realizar exdmenes de deteccion mas fre-
cuentes y considerar opciones preventivas
como la cirugfa profilictica o la quimio-pre-
vencion, en consulta con sus médicos, con-
sidera Sudrez-Villota.

“La deteccion temprana es fundamental
para mejorar los resultados del tratamien-
to y aumentar las tasas de supervivencia. Sin
embargo, es importante tener en cuenta
que la prevencion y deteccion temprana
del cincer no se basa unicamente en las
pruebas genéticas. Existen otros factores de
riesgo, comoel estilo de vida, la exposicion
a carcinogenos ambientalesy la historia fa-
miliar, que también influyen en el desarro-
llo del cancer. Por lo tanto, las pruebas ge-
néticas deben ser consideradas en conjun-
to con otros métodos de prevencion y
deteccion temprana, como laeducacion so-
bre el estilo de vida saludable y la partici-
pacién en programas de deteccion de cdn-
cer establecidos”, anade Suarez-Villota.

Ademas, adiciona el cientificode laUDLA,
“es importante destacar que las pruebas ge-
néticas masivas plantean desafios éticos, le-
gales y de privacidad. Es necesario garan-
tizar la confidencialidad de la informa-
cion genética de las personas y asegurar un
asesoramiento genético adecuado para in-
terpretar los resultados y guiar las decisio-
nes de salud. En resumen, el desarrollo
masivo de pruebas genéticas puede de-
sempenfar un papel importante en la pre-
vencion y deteccion temprana del cancer,
lo que potencialmente podria reducir el na-
mero de muertes relacionadas con la enfer-
medad en Chile. Sin embargo, debe ser
implementado de manera responsable y
complementado con otras estrategias de
prevencion y deteccion temprana del cin-
cer”, sefiala. @
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